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PRESENTACION DE CASO

Cesarea emergente en gestante con sindrome de Freeman
Sheldon y distrés respiratorio agudo. Presentacidon de un caso

Emergency cesarean section in a pregnant woman with
Freeman-Sheldon syndrome and acute respiratory distress. A
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Resumen

El sindrome de Freeman-Sheldon es un trastorno
genético raro, caracterizado por un amplio espectro
de anomalias déseas, contracturas articulares vy
rasgos faciales tipicos. Las anomalias faciales de
microstomia, micrognatia y macroglosia constituyen
un impedimento para el abordaje de la via aérea.
Por otro lado, alteraciones esqueléticas como las
contracturas articulares y escoliosis son un
componente restrictivo tanto para la funcién
respiratoria como para la evolucidon del embarazo.
Se presenta el caso de una gestante con sindrome
de Freeman-Sheldon y diagnéstico genético de un
feto con estigmas del sindrome. Esta paciente
requirié la terminaciéon del embarazo mediante
intervencién cesarea de emergencia, debido a un
distrés respiratorio agudo secundario a un
polihidramnios crénico agudizado. La planificacién
de la conducta a seguir, ya sea anticipada o de
emergencia, acompafiada de un equipo
multidisciplinario, es decisiva en el manejo
adecuado de pacientes con estas caracteristicas.

Palabras clave: artrogriposis, cesarea, manejo de
la via aérea, insuficiencia respiratoria,
polihidramnios

Abstract

Freeman-Sheldon syndrome is a rare genetic
disorder characterized by a wide spectrum of bone
abnormalities, joint contractures, and typical facial
features. Facial abnormalities of microstomia,
micrognathia, and macroglossia constitute an
impediment to accessing the airway. On the other
hand, skeletal alterations such as joint contractures
and scoliosis are a restrictive component for both
respiratory function and the evolution of pregnancy.
The case of a pregnant woman with
Freeman-Sheldon syndrome and a genetic diagnosis
of a fetus with stigmata of the syndrome is
presented. This patient required termination of
pregnancy by emergency cesarean section due to
acute respiratory distress secondary to chronic
polyhydramnios. Planning the course of action to
follow, whether anticipated or emergency,
accompanied by a multidisciplinary team, is decisive
in the proper management of patients with these
characteristics.
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INTRODUCCION

El sindrome de Freeman-Sheldon (SFS) es un
trastorno genético caracterizado por un estado
dismérfico e incluye un amplio espectro de
manifestaciones andémalas dseas, contracturas
articulares y rasgos faciales tipicos.

Es un trastorno congénito extremadamente raro,
cuya prevalencia exacta se desconoce.* ? Se
sospecha que es causado por una mutacién en el
gen de la cadena pesada 3 de la miosina del
musculo esquelético embrionario (MYH3),
localizado en el brazo corto del cromosoma 17.
Algunos casos se heredan como un rasgo
autosdmico dominante, otros como herencia
autosémica recesiva ligada al cromosoma X.?

Este sindrome forma parte del grupo de las
artrogriposis o contracturas congénitas multiples,
especificamente una artrogriposis distal, que
clasifica entre aquellas con funciones
neuroldgicas normales con afectacién principal
de las regiones distales de las extremidades. De
ellas existen subclasificaciones, desde la
artrogriposis distal (AGD) tipo 1 hasta la AGD tipo
8. EI SFS corresponde a la AGD tipo 2a.?

Descrito por primera vez en 1938 por Freeman y
Sheldon, el sindrome que lleva sus nombres,
también se ha definido como displasia
crédneo-carpo-tarsal, sindrome en cara de silbido
(debido a las caracteristicas faciales de
microstomia y labios fruncidos),** y sindrome de
la mano en paleta de molino de viento.?

Los rasgos faciales tipicos del sindrome incluyen
la microstomia, micrognatia, macroglosia,
paladar arqueado, cresta supraorbitaria
prominente, ojos hundidos, telecanto, nariz corta,
colobomas de las fosas nasales; expresion
fisiondmica débil e hipoplasia de la regién media
de la cara, filtro alargado, pliegues nasolabiales,
hipertelorismo, estrabismo, fisuras palpebrales,
ptosis palpebral, blefarofimosis y disfagia.* ¥ Las
anomalias esqueléticas comprenden las
contracturas articulares: escoliosis, desviacién
cubital de los dedos, camptodactilia (dedos
doblados) y talipes equinovaro (pie zambo).* 34

Hasta la fecha, la mayoria de los informes de
casos se han centrado en la poblacién pediatrica.**>
Las publicaciones sobre pacientes obstétricas
son limitadas; en 2021, por ejemplo, Fayed y
colaboradores dieron a conocer un caso donde
abordaron el manejo anestésico de una gestante
complicada con embolismo pulmonar vy

preeclampsia grave.”” Otros autores se han
referido de manera general a pacientes
portadoras de artrogriposis congénita mdltiple,
sin especificar si se trataba de un SFS.® 7 8 E|
caso descrito en el presente articulo, con el
objetivo de exponer la experiencia en el manejo
de esta paciente y su desenlace obstétrico, es el
primero reportado en Cuba, lo cual confiere
novedad y relevancia al informe.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una paciente femenina de
32 afos, con antecedentes de SFS e historia
obstétrica de G6 PO A5 (p), que ingresd en
nuestro centro con una edad gestacional (EG) de
20,4 semanas, segun ultrasonido (US) del primer
trimestre. Lleg6é remitida de su hospital
ginecobstétrico de referencia debido a su
condicién clinica y el alto riesgo obstétrico,
previa discusion en comision multidisciplinaria y
asesoramiento genético, ya que, por los
hallazgos ecogréaficos, el feto presentaba
caracteristicas del mismo sindrome; y aunque la
contractura de las extremidades no eran una
condicién incompatible con la vida, no se podia
descartar el compromiso futuro del
neurodesarrollo y la afectacién de otros 6rganos
como el corazén. Con la informacidén
proporcionada, la pareja decidié continuar con la
gestacion.

Antecedentes patoldgicos personales (APP)
(datos positivos): SFS; dos intervenciones
quirdrgicas: cistectomia por quiste de ovario
derecho y correccién de pie varo equino bilateral
en la nifiez; transfusiones: una (en ocasion de la
intervencién de pie varo).

Antecedentes patolégicos familiares (APF): sin
antecedentes de SFS.

Atencidn prenatal (datos positivos): captacion
precoz (11,1 semanas); cinco controles hasta el
ingreso; peso inicial=28 Kg, talla=124 cm; indice
de masa corporal (IMC): 18,21 (bajo peso);
examenes complementarios sin alteraciones,
excepto el nivel de hematocritos (Hto: 0,32);
ultrasonido marcador genético del segundo
trimestre que informé microstomia, multiples
contracturas articulares distales y apariencia de
manos en garra.

Examen fisico: mucosas huUmedas vy
normocoloreadas; aparato respiratorio: FR 16 x
min, murmullo vesicular (MV) disminuido,
estertores crepitantes bibasales, St02 98 %;
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aparato cardiovascular: FC 106 x min, TA 110/60 operacién previa, piel tensa y brillante, se

mm Hg; ruidos cardiacos ritmicos, no soplos. dificulté la palpacién del fondo uterino; SOMA:

Buen llene capilar; abdomen globuloso, con rasgos fasciales y deformidades Oseas

cicatriz media infra y supra umbilical, secuela de caracteristicas del sindrome. (Fig. 1, Fig. 2 y Fig.
3)

Fig. 1- Camptodactilia.

71

Fig. 2-
faciales.

Rasgos caracteristicos
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Fig. 3- Escoliosis.

Al ingreso, la paciente presentdé sintomas
respiratorios como obstruccién nasal, rinorrea,
tos y expectoracién escasa clara, ademas de
otalgia derecha.

Se valord con Medicina Interna, y se encontraron
como datos positivos la disminucién del
murmullo vesicular y estertores crepitantes en
ambas bases pulmonares, mas acentuados en la
derecha.

Se indicaron examenes complementarios, con los
siguientes resultados a destacar: Hto 0,31 vol %,
leucocitos 9,6 x 109/L, P: 063, L: 027, CP: 320 x
109/L; ECG: taquicardia sinusal y desviacion del
eje a la derecha. El resto de los complementarios
estuvo dentro del rango de la normalidad.

Impresién diagndstica: gestaciéon de 20,4
semanas; neumonia de base derecha adquirida
en la comunidad; sindrome de Freeman Sheldon;
y anemia moderada

Se ingresé en sala de respiratorio, con
tratamiento de ceftriaxona 1 g EV ¢/12 h x 7 dias,
ademds de hierro parenteral.

Paralelamente, se valord por Otorrinolaringologia
(ORL), diagnosticandose la presencia de tapdn se
cerumen bilateral, para lo cual se realizé lavado
otico al tercer dia de ingreso, previa preparacion,
qgue mejord el dolor y la audiciéon. Ademas, el
especialista de ORL orientd la realizacion de una
nasofibroscopia exploradora por el alto riesgo de
deformidad de las vias respiratorias que
dificultaria el abordaje de estas durante el acto
anestésico, procedimiento que segun evaluacion

en el Centro Nacional de Cirugia Endoscépica no
era necesario, ya que la paciente tenia
intervenciones quirlrgicas previas, sin
complicaciones en el abordaje de la via aérea.

Terminado el tratamiento con la ceftriazona, se
trasladé a sala de gestante, donde evoluciond
hasta las 24 semanas sin complicaciones
aparentes, momento en que comenzé con edema
marcado en miembros inferiores, que alcanzaba
las rodillas, y aunque se habfa mantenido
normotensa, se realizé perfil de hipertensién que
resulté normal.

A las 25,5 semanas present6 un sangrado genital,
escaso y oscuro; por ecografia se precis6 una
placenta posterior cuyo borde inferior alcanzaba
el orificio cervical interno (OCl) y con el
diagnostico de placenta previa marginal se
trasladd a sala de Cuidados Perinatales, sin que
presentara mas eventos de sangrado.

A las 26 semanas, se administré betametazona
para inducir la maduracién pulmonar fetal, y a
partir de ese momento se hizo mas notoria una
taquicardia sinusal que oscilaba entre 104 a 128
L x min. Esto, unido a los edemas marcados,
motivé varios estudios, con los resultados
siguientes:

- Ecocardiograma: funcién sistélica
biventricular conservada, insuficiencia
mitral y triclispidea ligeras, funcién
diastélica normal y derrame pericardico
ligero.

- Ultrasonido (US) abdominal: higado
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homogéneo y con ecogenicidad
conservada, con ligera hepatomegalia a
expensas del l6bulo izquierdo. Resto de
los érganos del hemiabdomen superior
sin alteraciones.

- US de térax: sin derrame pleural.

- Estudios renales: proteinuria de 24 h
cualitativa XX, conteo de Addis normal y
azoados normales.

Segln la interconsulta realizada con las
especialidades de Medicina Interna, Cardiologia,
Cuidados intensivos (UCI) y Nefrologia, se
atribuyé la taquicardia al uso de esteroides. Se
considerd que los hallazgos en el
ecocardiograma eran cambios propios del
embrazo y habia que vigilar la funcién renal y
descartar la preeclampsia.

Entre las 26 y 28 semanas la paciente presentd
episodios aislados de palpitaciones, refirié en
ocasiones falta de aire a los movimientos,
aunque soportaba el declbito supino. Al examen
fisico evolucioné con FC: 96 - 112 L x min, FR: 20
-24 x min, normotensién, St02: 96-99 %; edemas
marcados en miembros inferiores hasta el tercio
medio y abdomen distendido, brillante, con
circulacién colateral y dificultad para precisar el
fondo uterino por las maniobras de Leopold.

Por ecografia obstétrica se informaba un indice
de liquido amniético (ILA) de 34-38 cm y un peso
fetal adecuado para la EG.

A las 29 semanas la paciente comenzé con tos
seca y polipnea, acentuacién de la taquicardia
hasta 128 L x min, FR 28 x min, St02 89 % y
adopcién de posicién semisentada, con tiraje
supraesternal y toma del estado general. Al
examen del abdomen, se constaté aumento de la
distensién con maniobra de Tarral positiva y feto
en situacién transversa. Se repitié ultrasonido
obstétrico, donde se observé un indice LA en
41,1 cm y un peso fetal en 1175 g para percentil
Unico de crecimiento fetal en 4.

Se comenzé la suministracién de oxigeno (02)
por méascara y se discutié por todas las
especialidades implicadas en la atencién de la
paciente, acordando la terminacién de la
gestacion en beneficio materno, previa obtencién
del consentimiento informado de la paciente y
sus familiares.

El diagndstico preoperatorio fue: gestacion de 29

semanas en paciente con SFS complicada con
distrés respiratorio por polihidramnios crénico
agudizado y placenta previa marginal.

La paciente se recibié en la unidad quirdrgica con
dificultad respiratoria, demandante de 0O2. El
examen fisico de la via aérea revel6 un
Mallampati grado IV, con una distancia
tiromentoniana de dos dedos y limitacién de la
apertura bucal. La induccién anestésica se
acometié a base de propofol y succinilcolina; el
mantenimiento, con 02, fentanil y atracurio. Fue
imposible la intubacién endotraqueal por el corto
tamanfo del cuello, por lo cual se utilizé mascara
laringea.

Se realizd intervencién cesarea urgente mayor,
ademas de histerotomia segmento-corpdrea. Se
aspiraron cuatro litros de LA y se obtuvo un feto
femenino, peso de 1190 g, con bradicardia
extrema en el cual las maniobras de reanimacién
fueron infructuosas. EI transoperatorio
transcurrié sin complicaciones anestésicas o
quirdrgicas.

Tras la recuperacion de la anestesia, la paciente
se trasladé a UCI, donde permanecié por 72
horas. Durante el puerperio se complicéd con una
neumonia nosocomial con derrame
paraneumdnico, cuadro tratado con meronem y
vancomicina. Egresé a los 11 dias posoperatorios.

DISCUSION

El SFS es una afeccién genética poco frecuente,
cuya incidencia se estima en 1 caso por cada
3000 y hasta 5000 nacidos vivos, y puede
asociarse con mas de 400 condiciones diferentes,
que incluyen, alteraciones neuropaticas,
miopdticas, metabdlicas y espacio uterino
limitado,” lo que representa un desafio tanto
para el diagndstico prenatal, como para la
evolucién del embarazo en una paciente
portadora del sindrome.

Este sindrome puede trasmitirse de forma
autosémica dominante o recesiva,® ® y se ha
asociado con mutaciones en el gen MYH3 (
myosin heavy chain 3), el cual codifica la cadena
pesada de la miosina embrionaria, proteina
muscular que forma parte del sarcdmero que
constituye el aparato contractil subcelular de las
células de los musculos esquelético y cardiaco.®

Lo ideal es el diagndstico prenatal de la afeccién,
pero no bastan los hallazgos ecograficos, que
solamente sugieren un posible sindrome
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citogenético; para llegar a un diagndstico
definitivo es preciso contar con las pruebas
genéticas adecuadas, tales como: cariotipo,
hibridacién fluorescente in situ (FISH por sus
siglas en inglés), microarreglos y secuencia
completa de exoma fetal.®

El hecho de asumir el seguimiento del embarazo
en una paciente portadora del SFS, con baja talla,
bajo peso materno y grandes deformidades
esqueléticas, constituyd un reto para el equipo
médico responsable de su atencion.

Al valorar integramente a la paciente, fue
clasificada como una via aérea dificil, en primer
lugar, porque toda paciente obstétrica debe ser
considerada como tal, tomando en consideracién
las modificaciones fisiolégicas y anatémicas del
aparato respiratorio, tales como la reduccién de
la capacidad residual funcional (CRF) y el
aumento del consumo de 02 (VO2) que
predisponen a la desaturacién mas rapida y
menor tolerancia a la apnea, asi como el edema
de la mucosa y el aumento de la friabilidad, que
pueden ocasionar sangrado.?

Por otro lado, la evaluacién anestesiolégica
realizada para predecir la facilidad de la
laringoscopia e intubacién, demostré que este
seria un procedimiento complejo, debido a la
existencia de los siguientes factores: la cortedad
del cuello y la dificultad para su extension, la
valoracién de un Mallampati IV y la distancia
tiromentoniana inferior a tres traveses de dedo.®?

Se sumaba a lo anterior la marcada cifoescoliosis
que conllevaba un componente restrictivo
pulmonar, sumado al desplazamiento cefalico del
diafragma por el incremento de la presién
intrabdominal, que se agravé progresivamente
por el polihidramnios crénico diagnosticado
desde el segundo trimestre.

En esta paciente, portadora de un sindrome
genético, en la que ademas se reportaron signos
ecograficos de igual sindrome en el feto, el
polihidramnios respondia etiolégicamente a
causas fetales, por anomalias que interferian la
deglucion fetal, la cual esta reducida en los fetos
afectados con SFS por hipocinesia que causa
insuficiencia en los movimientos de deglucién.** 2

El polihidramnios se clasifica por algunos autores,
en leve, moderado y severo, segln las
mediciones del bolsén vertical mayor (MVP por
sus siglas en inglés) y del indice de liquido
amnidtico (ILA), clasificAndose como severo si

MVP =16 cm o ILA =35,*" por lo tanto, el caso
descrito, con un ILA de 41,1, tenia un
polihidramnios severo, el cual generalmente
responde a anomalias o sindromes genéticos.

La conducta a seguir frente a un polihidramnios
depende principalmente del tratamiento de la
causa subyacente y de los sintomas maternos
causado por la acumulacién excesiva de LA.

En esta paciente, el polihidramnios severo y los
problemas respiratorios significativos, causados
por los movimientos diafragmaticos restringidos
por el exceso de LA, podrian haber sido una
indicacion para la amnioreduccién o
amniocentesis reductora, pero el objetivo
fundamental de este proceder es mejorar el
distrés y prolongar la gestacién hasta alcanzar
una EG apropiada para el parto de un feto sano.®*?
En este caso, se trataba de la portadora de un
feto malformado, muy pretérmino y ante sus
manifestaciones clinicas, se considerd que no era
pertinente la remocién del LA mediante una
amniocentesis, y se decidié la intervencion
cesarea.

Los resultados perinatales fueron desfavorables,
tomando en consideracién que se trataba de un
feto con crecimiento restringido, afectado por un
sindrome genético, que ademas se podia
acompafar de otras alteraciones como ya se
menciond. Por tanto, el pronéstico en esta
paciente era el de un alto riesgo de mortalidad
perinatal.

La presentacién de este caso cobra importancia
en la practica médica en general y en la
obstétrica en particular, como un medio para
abrir espacios de discusién académica

multidisciplinaria, con vistas a lograr la conducta
mas acertada y obtener los mejores resultados.
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